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 Streszczenie    
Cel pracy: Celem pracy było opracowanie wskaźników prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównowa-
żonym kariotypem oraz wskaźników ryzyka różnych patologii ciąży w rodzinach nosicieli translokacji chromoso-
mowych wzajemnych angażujących segmenty chromosomu 7 (TCW-7), w zależności od długości pojedynczych 
segmentów krótkich (TCW-7p) i długich (TCW-7q) ramion chromosomu 7, z uwzględnieniem rodzicielskiego po-
chodzenia nosicielstwa. Na przykładzie rodziny z nosicielstwem unikatowej t(7;9)(p21.3;p23) zaprezentowano, 
w jaki sposób praktycznie można wykorzystać uzyskane wskaźniki udzielając porady genetycznej.
Materiał i metody: Analizę segregacyjną przeprowadzono w grupie 69 rodowodów nosicieli TCW-7 zawierających 
dane kliniczne i cytogenetyczne 341 ciąż i urodzeń potomstwa w sześciu grupach oddzielnie w zależności od 
długości segmentu 7p i 7q wyznaczonej przez położenie punktu złamania TCW: 7p21Apter, 7p14…p15Apter, 
7p11…p12…p13Apter  oraz 7q33…q34…q35Aqter, 7q32 Aqter, 7q11…q21.. q22…q31Aqter z uwzględnieniem 
rodzicielskiego pochodzenia TCW. 
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 W każdej grupie określono wskaźniki prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważeniem kariotypu, 
ryzyka poronienia samoistnego, ciąży obumarłej oraz wczesnych zgonów noworodków metodą Stengel-Rutkowski 
i Stene z zastosowaniem korekty oszacowania probantów i wybrane wskaźniki zastosowano praktycznie do porady 
genetycznej rodziny nosicieli t(7;9)(p21.3;p23). 
Wyniki: Prawdopodobieństwo urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem w przypadku nosicielstwa 
TCW-7p wynosiło 5.5±2.2% (6/108) (w tym matczyne MAT - <1%, 0/56; ojcowskie PAT-13.6±5.2%, 6/44, p=0.04) i 
mieściło się w zakresie: 23.0% - 3.1% w zależności od długości segmentu 7p. Natomiast w przypadku nosicielstwa 
TCW-7q wynosiło 2.7±1.5% (3/111) (w tym MAT - 3.5±2.0%, 3/86, PAT - <2.6%, 0/19) i mieściło się w zakresie 
6.2% - <0.82% w zależności od długości segmentu 7q. Ryzyko wystąpienia ciąży obumarłej/wczesnego zgonu 
noworodka na skutek wad rozwojowych w rodzinach nosicieli TCW-7p określono jako  2.8±1.6% (3/108) a nosicieli 
TCW-7q jako 9.9±2.8% (11/111), natomiast ryzyko wystąpienia poronień samoistnych   jako  25.9±4.2% (28/108) 
i 34.2±4.5% (38/111). Prawdopodobieństwo wystąpienia niezrównoważonego kariotypu u potomstwa rodzin 
nosicieli TCW-7p badanego prenatalnie w drugim trymestrze ciąży oszacowano jako  41.7±14.2% (5/12), a dla 
rodzin nosicieli TCW-7q jako 46.7±12.9% (7/15). 
Wnioski:
1. Wskaźniki prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem oraz wskaźniki wystąpie-
nia poszczególnych form patologii ciąży w rodzinach nosicieli zarówno TCW-7p jak i TCW-7q są różne i zależą 
od długości segmentu chromosomu 7 zaangażowanego w TCW.
2. Prawdopodobieństwo urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem wskutek nosicielstwa TCW-7p po-
chodzenia ojcowskiego jest istotnie wyższe w porównaniu do pochodzenia matczynego (p=0,04).
3. Sugeruje się, że prawdopodobieństwo urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem w rodzinach nosi-
cieli TCW-7q pochodzenia matczynego może być wyższe w porównaniu do rodzin  nosicieli TCW-7q pocho-
dzenia ojcowskiego. 
  Słowa kluczowe: chromosom 7 / matczyne/ojcowskie nosicielstwo TCW /   
       / SrawGoSoGoEieĔstwo niezrywnowaĪenia kariotySX X Sotomstwa /
       / ryzyko SatoloJii ciąĪy / translokacja chromosomowa wzajemna (TCW) /
 Abstract
Introduction: Carriership of reciprocal chromosomal translocation (RCT) may be the reason the occurrence 
of congenital malformations in the oﬀspring, early neonatal death, stillbirth, and recurrent miscarriages due to 
unbalanced karyotype of gametes. The probability rate for individual categories of unfavorable outcomes depends 
on the kind of chromosome involved and is individually variable.
Objectives: The aim of study was to estimate the probability rates for unbalanced oﬀspring and to evaluate the 
risk for diﬀerent categories of unfavorable pregnancy outcomes, depending on the size of chromosomal segment 
with diﬀerentiation between maternal/paternal origin of the reciprocal chromosomal translocations involving 
chromosome 7p (RCT-7p) and 7q (RCT-7q). In addition, the use of the obtained results has been illustrated by the 
example of a family with unique RCT t(7;9)(p21.3,p23).
Material and methods: Empirical and cytogenetic data on 341 pregnancies and oﬀspring of 133 carriers were 
collected from 69 pedigrees of carriers of RCT-7p and RCT-7q at risk for a single 7 segment imbalance. The 
probability rates of particular form of pregnancy pathology have been calculated according to the method of 
Stengel-Rutkowski and Stene, including all forms of meiotic segregation and their survival rates after fertilization 
to term childbirth.
Results: The probability rates for unbalanced oﬀspring for carriers of RCT-7p after 2:2 disjunction and adjacent-1 
segregation were calculated as 5.5%±2.2% (6/108); for maternal (MAT) and paternal (PAT) carriers were about 
<1% (0/56) and 13.6±5.2% (6/44) (p=0.04) respectively. Considering diﬀerent segment lengths of 7p, the following 
values for shorter and longer segments were obtained: 23.0±11.7% (3/13) for 7p21Apter; 3.3±3.3% (1/30) for 
7p14Apter and 3.1±2.1% (2/65) for 7p11Apter. The risk ﬁgures for stillbirth/earl neonatal death were estimated 
at 2.8±1.6% (3/108),but for miscarriage were calculated at 25.9±4.2% (28/108) for carriers RCT-7p.
The probability rates for unbalanced oﬀspring at birth for carriers of RCT-7q were calculated as 2.7±1.5% 
(3/111); for MAT and PAT carriers were 3.5±2.0% (3/86) and <2.6% (0/19) respectively. Considering diﬀerent 
segment lengths of 7q, the following values for shorter and longer segments were obtained: 6.2±6.1% (1/16) for 
7q33Aqter; 5.3±3.6% (2/38) for 7q32Aqter and <0.82% (0/57) for 7q11Aqter. The risk ﬁgures for stillbirth/early 
neonatal death were estimated at 9.9±2.8% (11/111), but for miscarriage were calculated at 34.2±4.5% (38/111) 
for carriers RCT-7q. The probability estimated values for unbalanced fetuses, evaluated prenatally in the second 
trimester of pregnancy, for carriers of RCT-7p and RCT-7q were similar, i.e. 41.7±14.2% (5/12) and 46.7±12.9% 
(7/15), respectively.
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Materiał
0DWHULDáHP GR EDGDĔ E\á\ Z\VHOHNFMRQRZDQH URGRZRG\
QRVLFLHOL 7&: VSHáQLDMąF\FK NU\WHULD ]DNZDOL¿NRZDQLD LFK
MDNR 7&: U\]\ND SRMHG\QF]HJR QLH]UyZQRZDĪHQLD VHJPHQWX 
Conclusions:
1. The probability rates for unbalanced oﬀspring and the risk values for individual categories of unfavorable 
outcomes for carriers of RCT-7 are diﬀerent and depend on the size of chromosome 7 segment involved in RCT.
2. The probability rate for unbalanced oﬀspring for paternal carriers of RCT-7p is higher than for maternal carriers 
(p=0.04).
3. It is suggested that the probability rate for unbalanced oﬀspring for maternal carriers of RCT-7q may be higher 
than for paternal carriers.  
 Key words: chromosome 7 / maternal / paternal carriers of RCT / 
       / proEaEility rate for XnEalanceG offsprinJ at Eirth / risk of preJnancy oXtcome / 
       / reciprocal chromosome translocation (RCT) /
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FKURPRVRPRZHJR RJUDQLF]RQHJR GR FKURPRVRPX  ZJ 6WHQJHO
5XWNRZVNL ] SRáRĪHQLHP WHUPLQDOQ\P SXQNWX ]áDPDQLD QD FKUR
PRVRPLH SDUWQHUVNLP >@ 5RGRZyG E\á UR]XPLDQ\ MDNR JUXSD 
VSRNUHZQLRQ\FK URG]LQ D URG]LQD WR GDQH RE\GZRMJD URG]LFyZ 
L LFK JHQHW\F]QHJR SRWRPVWZD ZUD] ] SDWRORJLDPL FLąĪ\ >@
'R EDGDĔ Z\NRU]\VWDQR GDQH HPSLU\F]QH L F\WRJHQHW\F]QH 
341 FLąĪ L SRWRPVWZD ]  URGRZRGyZ VNXSLDMąF\FK 111 URG]LQ 
QRVLFLHOL 7&: 0DWHULDá ]JUXSRZDQR XZ]JOĊGQLDMąF GáXJRĞü 
QLH]UyZQRZDĪRQHJR VHJPHQWX Z\]QDF]RQHJR SU]H] SXQNW ]áD
PDQLD QD RE\GZX UDPLRQDFK FKURPRVRPX  RGG]LHOQLH RUD] 
SRFKRG]HQLH URG]LFLHOVNLH QRVLFLHOD 7&: : ]DOHĪQRĞFL RG GáX
JRĞFL VHJPHQWX FKURPRVRPRZHJR L OLF]E\ UHSUH]HQWXMąF\FK UR
GRZRGyZ PDWHULDá ]RVWDá SRG]LHORQ\ QD V]HĞü JUXS 
± VHJPHQW\ Z ]DNUHVLH S 
1 7p21ĺpter 4 URGRZRG\ QDMNUyWV]\ VHJPHQW  
  7p14«S15ĺpter 1 URGRZRGyZ ĞUHGQL VHJPHQW 
3 7p11«S1«S13ĺpter 13 URGRZRGyZ QDMGáXĪV]\ 
VHJPHQW
± VHJPHQW\ Z ]DNUHVLH T
4  7q33«T34«T35ĺqter  URGRZRGyZ QDMNUyWV]\ 
VHJPHQW 
5  7q32 ĺqter 11 URGRZRGyZ ĞUHGQL VHJPHQW
  7q11«T1 T«T31ĺqter  URGRZRG\ QDMGáXĪV]\ 
VHJPHQW
MDN SU]HGVWDZLRQR Z WDEHOL ,
: NDĪGHM JUXSLH RGG]LHOQLH RSUDFRZDQR GDQH XZ]JOĊGQLDMą
FH SRFKRG]HQLH PDWF]\QH 0$7 L RMFRZVNLH 3$7 7&:
ħUyGáHP GDQ\FK URGRZRGRZ\FK E\á\ GDQH QLHSXEOLNRZDQH 
] 3ROVNLHM .ROHNFML 7UDQVORNDFML &KURPRVRPRZ\FK RSUDFRZDQHM 
Z =DNáDG]LH *HQHW\NL .OLQLF]QHM 80 Z %LDá\PVWRNX RUD] QLH
SXEOLNRZDQH GDQH ]JáRV]RQH ] LQQ\FK RĞURGNyZ ]DJUDQLF]Q\FK 
RUD] GDQH GRVWĊSQH ] SLĞPLHQQLFWZD MDN SRGDQR Z WDEHOL , >15@
Metody
: NDĪG\P URGRZRG]LH SU]HSURZDG]RQR DQDOL]Ċ VHJUH
JDF\MQą L ZSURZDG]RQR NRUHNWĊ RV]DFRZDQLD ZHGáXJ PHWRG\ 
6WHQH¶D L 6WHQJHO-5XWNRZVNL RPLMDMąF Z REOLF]HQLDFK SUREDQWD 
L MHJR NUHZQ\FK Z SURVWHM OLQLL Z FHOX XZROQLHQLD VLĊ RG EáĊGX 
VHOHNFML >1 1@ 
:LHONRĞü ZVNDĨQLNyZ SUDZGRSRGRELHĔVWZDU\]\ND JH
QHW\F]QHJR REOLF]RQR ZHGáXJ PHWRG\ SRGDQHM SU]H] 6WHQJHO
5XWNRZVNL L ZVS >@ : NDĪGHM JUXSLH REOLF]DQR RGG]LHOQLH 
ZVNDĨQLNL SUDZGRSRGRELHĔVWZD XURG]HQLD G]LHFND ] ZDGDPL 
UR]ZRMRZ\PL QD VNXWHN QLH]UyZQRZDĪRQHJR NDULRW\SX ZVNDĨ
QLNL U\]\ND FLąĪ\ REXPDUáHMZF]HVQHJR ]JRQX QRZRURGND 
ZVNDĨQLNL U\]\ND SRURQLHQLD VDPRLVWQHJR ZVNDĨQLNL SUDZGR
SRGRELHĔVWZD Z\VWąSLHQLD QLH]UyZQRZDĪRQHJR NDULRW\SX X SR
WRPVWZD GLDJQR]RZDQHJR Z GLDJQRVW\FH SUHQDWDOQHM Z GUXJLP 
WU\PHVWU]H FLąĪ\ &LąĪH REXPDUáH L ZF]HVQ\ ]JRQ QRZRURGND 
ZáąF]RQR GR MHGQHM JUXS\ MDNR FLąĪD REXPDUáDZF]HVQ\ ]JRQ 
QRZRURGND QD VNXWHN ZDG UR]ZRMRZ\FK =D NU\WHULXP ZF]HVQH
JR ]JRQX QRZRURGND ZHGáXJ :+2 1 SU]\MĊWR ]JRQ G]LHFND 
Z FLąJX SLHUZV]\FK VLHGPLX GQL Ī\FLD QDWRPLDVW ]D NU\WHULXP 
FLąĪ\ REXPDUáHM SU]\MĊWR ]JRQ SáRGX SR XSá\ZLH  W\JRGQLD FLą
Ī\ >1 1@ .U\WHULXP SRURQLHQLD VDPRLVWQHJR E\áR Z\GDOHQLH 
VDPRLVWQH SáRGX SU]HG XSá\ZHP  W\JRGQLD FLąĪ\ >1@
3UDZGRSRGRELHĔVWZR XURG]HQLD G]LHFND ] QLH]UyZQRZDĪR
Q\P NDULRW\SHP OXE ZLHONRĞü U\]\ND SRV]F]HJyOQ\FK IRUP SDWR
ORJLL FLąĪ\ REOLF]RQR ZJ Z]RUX 
p ± ĞreGniD ZieONoĞü prDZGopoGoEieĔVtZD Z\VtąpieniD ]DEur]eĔ 
tM uroG]eniD G]ieFND ] trDnVOoNDFMą nie]ryZnoZDĪonąFiąĪ 
oEuPDrá\FKZF]eVn\FK ]JonyZ noZoroGNyZ OuE poronieĔ 
VDPoiVtn\FK
pPD[ ± prDZGopoGoEieĔVtZo PDNV\PDOneD ± OiF]ED G]ieFi ] ]DEur]eniDPiFiąĪ utrDFon\FK po NoreNFie 
oV]DFoZDniD
n ± FDáNoZitD OiF]ED FiąĪ i uroG]eĔ G]ieFi po NoreNFie oV]DFo-
ZDniD
6 ± oGFK\Oenie VtDnGDrGoZe
e   
3R REOLF]HQLX ZVNDĨQLNyZ SUDZGRSRGRELHĔVWZD XURG]HQLD 
G]LHFND ] QLH]UyZQRZDĪHQLHP NDULRW\SX EąGĨ U\]\ND UyĪQ\FK 
IRUP SDWRORJLL FLąĪ\ VXPRZDQR Z\QLNL DQDOL]\ VHJUHJDF\MQHM 
Z SRV]F]HJyOQ\FK JUXSDFK ZVNDĨQLNyZ L QDVWĊSRZDáD NZDOL¿
NDFMD ZLHONRĞFL SRV]F]HJyOQ\FK ZVNDĨQLNyZ GR JUXS\ SUDZGR
SRGRELHĔVWZDU\]\ND JHQHW\F]QHJR Z\VRNLHJR SRZ\ĪHM 1 
ĞUHGQLHJR 5-1 RUD] QLVNLHJR SRQLĪHM 5
'R RFHQ\ VWDW\VW\F]QHM LVWRWQRĞFL UyĪQLF ZLHONRĞFL ZVNDĨ
QLNyZ SUDZGRSRGRELHĔVWZD XURG]HQLD G]LHFND ] QLH]UyZQRZD
ĪRQ\P NDULRW\SHP Z ]DOHĪQRĞFL RG SRFKRG]HQLD URG]LFLHOVNLHJR 
QRVLFLHOD 7&: Z\NRU]\VWDQR WHVW FKL NZDGUDW
Wyniki
.orekta oszacowania proEantyw
: WDEHOL ,, SU]HGVWDZLRQR GDQH HPSLU\F]QH L F\WRJHQHW\F]
QH X]\VNDQH ]  DQDOL]RZDQ\FK URGRZRGyZ SU]HG $ L SR % 
NRUHNFLH RV]DFRZDQLD SUREDQWyZ
%D]Ċ GR REOLF]HĔ SRV]F]HJyOQ\FK ZVNDĨQLNyZ 7&: U\]\ND 
QLH]UyZQRZDĪHQLD SRMHG\QF]\FK VHJPHQWyZ S L T VWDQRZLá\ 
GDQH XPLHV]F]RQH Z NROXPQLH % 
3rawGopoGoEieĔstwo wystąpienia zaEXrzeĔ X potom-
stwa/ciąĪy w roGzinach nosicieli TCW7p z XwzJlĊGnieniem 
poszczeJylnych kateJorii wskaĨnikyw
:\QLNL RV]DFRZDQLD ZLHONRĞFL EDGDQ\FK ZVNDĨQLNyZ Z UR
G]LQDFK QRVLFLHOL 7&:-S SU]HGVWDZLRQR Z WDEHOL ,,,
3UDZGRSRGRELHĔVWZR XURG]HQLD G]LHFND ] QLH]UyZQRZD-
ĪRQ\P NDULRW\SHP Z IRUPLH PRQRVRPLLWULVRPLL NUyWNLFK UD
PLRQ FKURPRVRPX  SR VHJUHJDFML   UR]G]LDOH SU]\OHJá\P 
W\SX 1 Z SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-S 0$73$7 Z\QRVLáR 
55 1 L PLHĞFLáR VLĊ Z JUXSLH SUDZGRSRGRELHĔVWZD 
ĞUHGQLHJR : SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD PDWF]\QHJR 0$7 SUDZ
GRSRGRELHĔVWZR RV]DFRZDQR QD 1 5 SUDZGRSRGRELHĔ
VWZR QLVNLH QDWRPLDVW QRVLFLHOVWZD RMFRZVNLHJR 3$7 RGSR
ZLHGQLR QD 135 44 SUDZGRSRGRELHĔVWZR Z\VRNLH 
5yĪQLFH WH E\á\ LVWRWQH VWDW\VW\F]QLH S 4 %LRUąF SRG XZDJĊ 
GáXJRĞü SRV]F]HJyOQ\FK VHJPHQWyZ UDPLRQ NUyWNLFK FKURPRVR
PX  ZVNDĨQLNL SUDZGRSRGRELHĔVWZD GOD QRVLFLHOL 7&: PLDá\ 
QDVWĊSXMąFH ZLHONRĞFL Z SU]\SDGNX ]DDQJDĪRZDQLD VHJPHQ
WX QDMNUyWV]HJR S1ĺSWHU 0$73$7  311 313 
0$7 " 3 3$7 3  31 VHJPHQWX ĞUHGQLHM GáXJRĞFL 
S14ĺSWHU 0$73$7  3333 13 0$7  4 1 
3$7" 1 QDWRPLDVW VHJPHQWX QDMGáXĪV]HJR S11ĺSWHU 0$7
3$7  311 5 0$7  1 3 3$7 ±   
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Tabela I. Charakterystyka cytogenetyczna badanych grup rodowodów  nosicieli TCW ryzyka pojedynczego niezrównoważenia  segmentu 7p i 7q z uwzględnieniem  jego 
długości  wyznaczonego  przez punkt złamania. 
Nr 
rodowodu
Translokacja 
chromosomowa 
wzajemna
:LelkoĞü seJmenWu 
chromosomu
JáywneJo
ħrydáo
7p
7pĺpWer
1. t(7;18)(p21;p11) 7p1ĺptHU *DEDUUyQLZVp.&OLQ*HQHt188111
2. t(7;22)(p21;T1) /DUVRQLZVp.-0HG*HQHt17712821
. t(7;21)(p21.2;T22.) 7p21.2ĺptHU &DLLZVp.$P-0HG*HQHt1811
. t(7;21)(p21.1;p1) 7p21.1ĺptHU 3.7&:(31):DUV]DZD±=DNáDG*HQHt\NL0HG\F]QHM,3&='
. t(7;11)(p15;T2) 7p1ĺptHU 2KGRLZVp.-Dp-+XP*HQHt182827
. t(7;18)(p15;p11) *DEDUUyQLZVp.&OLQ*HQHt18821121
7. t(7;18)(p15;T2) *DEDUUyQLZVp.&OLQ*HQHt18821121
8. t(7;18)(p15;T2) 3.7&:(3):DUV]DZD=DNáDG*HQHt\NL0HG\F]QHM,3&='
. t(7;18)(p15;TtHU) =L]ND-+UDGHF.UDORYH– dane niepublikowane
1. t(7;21)(p15;p12) 0RRUHLZVp.&OLQ*HQHt18221112121
11. t(7;22)(p15;T1) %HUU\LZVp.-0HG*HQHt171221
12. t(7;)(p15.3;p2) 7p1.ĺptHU 2]JXQLZVp.)HtDO'LDJQ7KHU27222222
1. t(7;18)(p15.1;T2) 7p1.1ĺptHU 3.7&:(372):URFáDZ.DtHGUDL=DNáDG*HQHt\NL80
1. t(7;1)(p14;T2) 7p1ĺptHU 0LOXQVN\LZVp.$P-0HG*HQHt188
1. t(;7)(T27;p13) 7p1ĺptHU .UJHULZVp.$P-0HG*HQHt182111
1. t(7;8)(p13;p2) 6tHQJHO5XtNRZVNLLZVp.188)UHLEXUJGRF.QR.7
17. t(7;8)(p13;p2) 0RRUHLZVp.&OLQ*HQHt18221112121
18. t(7;2)(p13;ptHU) 6HHPDQRYD(,QVtLtXtHRI%LRORJ\DQG0HGLFDO*HQHtLFV&KDUOHV8QLYHUVLt\+RVpLtDOZ3UDG]H3UDJDdane niepublikowane
1. t(7;X)(p13;p22) 6tHQJHO5XtNRZVNLLZVp.1880XQFKHQGRF.QR.1
2. t(7;12)(p12;p1) 7p12ĺptHU 0LQJLZVp.&OLQ*HQHt1818
21. t(;7)(p1;p11) 7p11ĺptHU 'HPLUKDQLZVp.7XUN-0HG6FL28828722
22. t(7;1)(p11;p11) &DUQHYDOHLZVp.&OLQ*HQHt1781222
2. t(7;1)(p11;p11) %DUtRORQL6DQt2PHULZVp.3DtKRORJLFD182-8
2. t(7;1)(p11;p11) 6tHQJHO5XtNRZVNLLZVp.188+DQQRYHUGRF.QR.77;18
2. t(7;22)(p11.2;T1.) 7p11.2ĺptHU 3.7&:(3271)%\GJRV]F]±.DtHGUDL=DNáDG*HQHt\NL.OLQLF]QHM&ROOHJLXP0HGLFXP
2. t(7;11)(p11.1;p1.) 7p11.1ĺptHU 2GHOOLZVp.$P-0HG*HQHt18727872
27. t(7;1)(p11.1;p11) $UHQVLZVp.*HQHt&RXQV2117
7q
28. t(2;7)(T7;q35) 7TĺTtHU 6pHOHPDQLZVp.$P-0HG*HQHt2
2. t(7;22)(q35;T1) )RUDERVFRLZVp.&OLQ*HQHt1888
. t(1;7)(T;q34) 7TĺTtHU 6tHQJHO5XtNRZVNLLZVp.188')*18OP
1. t(;7)(p1;q34) -DFNVRQLZVp.&\tRJHQHt&HOO*HQHt1771
2. t(;7)(p1;q34) 3.7&:(3):URFáDZ.DtHGUDL=DNáDG*HQHt\NL80
. t(7;1)(q34;T) 0RUDYDLZVp.&OLQ'\VPRUpKRO21212127
. t(7;18)(q34;p11) )RUDERVFRLZVp.&OLQ*HQHt1888
. t(7;1)(q33;p12) 7TĺTtHU %DUtVFKLZVp.$P-0HG*HQHt17227
. t(7;18)(q33;p11.) 7XUOHDXLZVp.$QQ*HQHt17172
7. t(2;7)(T7;q32) 7T2ĺTtHU 6FKPLGLZVp.+XP*HQHt172828
8. t(;7)(T;q32) 0RULF3HtURYLFLZVp.$QQ*HQHt1711
. t(;7)(p2;q32) 3.7&:(3):DUV]DZD±=DNáDG*HQHt\NL0HG\F]QHM,3&='
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. t(;7)(p2;q32) %HUQVtHLQLZVp.&OLQ*HQHt181722827
1. t(7;)(q32;p2) .ODVHQLZVp.$QQ*HQHt182112
2. t(7;12)(q32;p1) &RX]LQLZVp.-0HG*HQHt1821
. t(7;1)(q32;T2) 6tHQJHO5XtNRZVNLLZVp.188+DQQRYHU2
. t(7;1)(q32;T2) 3.7&:(3)%LDá\VtRN±=DNáDG*HQHt\NL.OLQLF]QHM80%
. t(7;18)(q32;T2) &RX]LQLZVp.-0HG*HQHt1821
. t(7;21)(q32;q22) %DVVLZVp.-3HGLDtU178118
7. t(7;22)(q32;q1.) =DFNRZVNLLZVp.$QQ*HQHt11111
8. t(;7)(q;q31) 7q1ĺqtHU $O6DDGLDQG0RJKDGDP&OLQ*HQHt1722
. t(7;)(q31;p2) %HUJHULZVp.&OLQ*HQHt177112
. t(7;1)(q31;q2) $O¿LZVp.-0HG*HQHt17118718
1. t(7;18)(q31;q2) 3.7&:(31):DUV]DZD,0']
2. t(7;21)(q31;q22) /LQGHQEDXPDQG%REURZ-0HG*HQHt17122FDVH
. t(7;21)(q31;p1) 9RJHOLZVp.$QQ*HQHt17127728
. t(1;7)(q;q22) 7q22ĺqtHU )RUDERVFR$.LZVp.&OLQ*HQHt1888
. t(;7)(p1;q22) &DEDOOLQLZVp.&OLQ*HQHt1812281
. t(7;1)(q22;p1) /XULH,:0LĔVNdane niepublikowane
7. t(7;12)(q22;p1) /XULH,:0LĔVNdane niepublikowane
8. t(7;12)(q22;q2) &DUpHQtLHULZVp.$QQ*HQHt17212828
. t(7;1)(q22;q2) 3.7&:(32)%LDá\VtRN±=DNáDG*HQHt\NL.OLQLF]QHM80%
. t(7;1)(q22;p11) <DPDPRtRLZVp.-Dp-+XP*HQHt17822
1. t(7;21)(q22;q22) *LUDXGLZVp.$QQ*HQHt1717
2. t(7;17)(q21;q2) 7q21ĺqtHU 6tXPpQHU*HEXUtVK.X.)UDXHQKHLON18112
. t(;7)(q;q21.2) 7q21.2ĺqtHU &RXUtHQVLZVp.3UHQDt'LDJQ212128
. t(7;11)(q21.2;p1.) 3.7&:(38)3R]QDĔ±.DtHGUDL=DNáDG*HQHt\NL80
. t(7;1)(q21.2;p12) 5RELQHtLZVp.3UHQDt'LDJQ228
. t(7;21)(q21.2;p12) &RXUtHQVLZVp.3UHQDt'LDJQ212128
7. t(1;7)(p.;q11) 7q11ĺqtHU 3.7&:(328):URFáDZ±.DtHGUDL=DNáDG*HQHt\NL80
8. t(2;7)(p2;q11.2) 7q11.2ĺqtHU /LHEDHUV,&HQtHUIRU0HGLFDO*HQHtLFV8QLYHUVLtDLU=LHNHQKXLVZ%UXNVHOLdane niepublikowane
. t(7;)(q11.23;p2.) 7q11.2ĺqtHU 3RUtHUD-+XP*HQHt2187
Objaśnienia skrótów:  PK TCW – Polska Kolekcja Translokacji Chromosomowych Wzajemnych,  IPCZD CZD – Instytut „Pomnik – Centrum Zdrowia Dziecka”, 
   IMDz – Instytut Matki i Dziecka, UM – Uniwersytet Medyczny  
Tabela II. Dane empiryczne i cytogenetyczne uzyskane z rodowodów przed (A) i po (B) korekcie oszacowania probantów.
7p 7q 7
$ B $ B $ B
/LF]EDFLąĪLpRtRPVtZDRJyáHP 1 108 17 111 1 219
3RtRPVtZR]QLH]UyZQRZDĪRQ\PNDULRt\pHPpU]\
XURG]HQLX 2 6 2 3 2 9
&LąĪHREXPDUáH
ZF]HVQH]JRQ\QRZRURGNyZ  3 1 11 1 14
3RURQLHQLDVDPRLVtQH  28 2 38 1 66
']LHFNR]QLH]UyZQRZDĪRQ\PNDULRt\pHPZ
GLDJQRVt\FHpUHQDtDOQHM  5  7 1 12
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=HVWDZLHQLH X]\VNDQ\FK GDQ\FK SU]HGVWDZLRQR QD U\FLQLH 
1 L Z WDEHOL ,,, 
5\]\NR Z\VWąSLHQLD FLąĪ\ REXPDUáHMZF]HVQHJR ]JRQX 
QRZRURGND QD VNXWHN ZDG UR]ZRMRZ\FK Z URG]LQDFK QRVLFLH
OL 7&:-S 0$73$7 RV]DFRZDQR QD 1 31 ± JUX
SD U\]\ND QLVNLHJR : SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 0$7 Z\QRVLáR 
35 5 D QRVLFLHOVWZD 3$7 – 3 144 U\]\NR 
QLVNLH Z REX SU]\SDGNDFK 1DWRPLDVW ZLHONRĞFL U\]\ND FLąĪ\ 
REXPDUáHMZF]HVQHJR ]JRQX QRZRURGND GOD QRVLFLHOL 7&:-S 
Z ]DOHĪQRĞFL RG GáXJRĞFL SRV]F]HJyOQ\FK VHJPHQWyZ S ]D
DQJDĪRZDQ\FK Z 7&: E\á\ QDVWĊSXMąFH VHJPHQW QDMNUyWV]\ 
S1ĺSWHU 0$73$7 3 -13 0$7 " 3 3$7  4 
1 VHJPHQW ĞUHGQL S14ĺSWHU 0$73$7 ± 45 3 
0$7 ± 5 1 3$7 "  QDWRPLDVW QDMGáXĪV]\ VHJPHQW 
S11ĺSWHU 0$73$7± 1515 15 0$7 1 ±3 
3$7 ± 3 1  
5\]\NR Z\VWąSLHQLD SRURQLHĔ VDPRLVWQ\FK Z URG]LQDFK 
QRVLFLHOL 7&:-S Z\QLRVáR 54 1 L PLHĞFLáR VLĊ 
Z JUXSLH U\]\ND Z\VRNLHJR : SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-
S 0$7 RVLąJQĊáR ZDUWRĞü 31 15 7&:-S 3$7 – 
3 144 2ELH ZDUWRĞFL PLHĞFLá\ VLĊ Z JUXSLH U\]\ND 
Z\VRNLHJR : URG]LQDFK QRVLFLHOL 7&: Z ]DOHĪQRĞFL RG GáX
JRĞFL SRV]F]HJyOQ\FK VHJPHQWyZ S U\]\NR PLDáR QDVWĊSXMąFH 
ZDUWRĞFL SU]\ ]DDQJDĪRZDQLX VHJPHQWX QDMNUyWV]HJR S1ĺS
WHU 0$73$7 ± 4 113 0$7 " 13 3$7 4 
VHJPHQWX ĞUHGQLHM GáXJRĞFL S14ĺSWHU 0$73$7 ± 4 
13 0$7 ± 4 1 3$7  " 3 QDWRPLDVW VHJPHQWX 
QDMGáXĪV]HJR S11ĺSWHU 0$73$7 ± 315 155 0$7 
± 5 3 3$7 ±  
3UDZGRSRGRELHĔVWZR Z\VWąSLHQLD QLH]UyZQRZDĪRQHJR ND-
ULRW\SX X SRWRPVWZD EDGDQHJR SUHQDWDOQLH Z GUXJLP WU\PHVWU]H 
FLąĪ\ Z SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-S Z\QLRVáR 4114 
51 - JUXSD SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z\VRNLHJR
3rawGopoGoEieĔstwo wystąpienia zaEXrzeĔ X potom-
stwa/ciąĪy w roGzinach nosicieli TCW7q z XwzJlĊGnieniem 
poszczeJylnych kateJorii wskaĨnikyw 
:\QLNL RV]DFRZDQLD ZLHONRĞFL EDGDQ\FK ZVNDĨQLNyZ Z UR
G]LQDFK QRVLFLHOL 7&:-T SU]HGVWDZLRQR Z WDEHOL ,9
3UDZGRSRGRELHĔVWZR XURG]HQLD G]LHFND ] QLH]UyZQRZDĪR-
Q\P NDULRW\SHP Z IRUPLH PRQRVRPLLWULVRPLL GáXJLFK UDPLRQ 
FKURPRVRPX  SR VHJUHJDFML   UR]G]LDOH SU]\OHJá\P W\SX 1 
Z SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-T 0$73$7 áąF]QLH Z\QRVL
áR 15 3111 L ZLHONRĞü ZVNDĨQLND ]DNZDOL¿NRZDQR GR 
JUXS\ QLVNLHJR SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z\VWąSLHQLD QLH]UyZQR
ZDĪHQLD NDULRW\SX X SRWRPVWZD 5R]SDWUXMąF RGG]LHOQLH GDQH 
] XZ]JOĊGQLHQLHP SRFKRG]HQLD URG]LFLHOVNLHJR QRVLFLHOVWZD 
ZVNDĨQLN SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-
T 0$7 RV]DFRZDQR QD 35 3 QDWRPLDVW QRVLFLHOVWZD 
RMFRZVNLHJR 7&:T 3$7 MDNR  1 
%LRUąF SRG XZDJĊ GáXJRĞFL SRV]F]HJyOQ\FK VHJPHQWyZ 
UDPLRQ GáXJLFK FKURPRVRPX  ZLHONRĞFL SUDZGRSRGRELHĔVWZD 
QLH]UyZQRZDĪHQLD NDULRW\SX X SRWRPVWZD PLDá\ QDVWĊSXMąFH 
ZLHONRĞFL Z SU]\SDGNX VHJPHQWX QDMNUyWV]HJR T33ĺTWHU 
0$73$7 1 11 0$7 ± 1 114 3$7  "  
VHJPHQWX ĞUHGQLHM GáXJRĞFL T3ĺTWHU 0$73$7  533 
3 0$7 ±  5 3$7  13 QDWRPLDVW VHJ
PHQWX QDMGáXĪV]HJR T11ĺTWHU 0$73$7 5 
 
Rycina 1. Zestawienie danych cytogenetycznych o 27 TCW-7p i 42 TCW-7q ryzyka niezrównoważenia pojedynczego segmentu chromosomowego (monosomii/trisomii) 
oraz wielkości prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem w rodzinach nosicieli TCW-7p i TCW-7q z uwzględnieniem długości segmentu 
wyznaczonego przez położenie punktu złamania na chromosomie 7 (po segregacji 2:2 rozdziale przyległym typu 1). Rodowody zostały ponumerowane od 1-69 jak w tabeli I.
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0$7 13 4 3$7 " 4 =HVWDZLHQLH X]\VNDQ\FK GD
Q\FK SU]HGVWDZLRQR QD U\FLQLH 1 L Z WDEHOL ,9 
5\]\NR Z\VWąSLHQLD FLąĪ\ REXPDUáHMZF]HVQHJR ]JRQX 
QRZRURGND QD VNXWHN ZDG UR]ZRMRZ\FK Z URG]LQDFK QRVLFLHOL 
7&:-T 0$73$7 RV]DFRZDQR QD  11111 - JUX
SD U\]\ND ĞUHGQLHJR 1DWRPLDVW ZLHONRĞFL ZVNDĨQLNyZ U\]\ND 
Z ]DOHĪQRĞFL RG SáFL QRVLFLHOD RV]DFRZDQR QD 1135 1 
U\]\NR Z\VRNLH GOD QRVLFLHOL 7&:-T 0$7 L QD 5351 
11 U\]\NR ĞUHGQLH Z SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-T 3$7 
8Z]JOĊGQLDMąF UyĪQLFH GáXJRĞFL VHJPHQWyZ T XVWDORQR ĪH 
ZLHONRĞü U\]\ND GOD QRVLFLHOL 7&: Z SU]\SDGNX VHJPHQWX QDM
NUyWV]HJR T33ĺTWHU Z\QLRVáD 0$73$7  4314 1 
0$7 4 14 3$7 " 1 VHJPHQWX ĞUHGQLHM GáXJRĞFL 
T3ĺTWHU 0$73$7   13 0$7 ± 4 15 
3$7  13 QDWRPLDVW VHJPHQWX QDMGáXĪV]HJR T11ĺTWHU 
0$73$7 ± 53 35 0$7 ± 4 34 3$7 " 4
5\]\NR Z\VWąSLHQLD SRURQLHĔ VDPRLVWQ\FK Z URG]LQDFK QR
VLFLHOL 7&: RV]DFRZDQR QD 3445 3111 L PLHĞFLáR VLĊ 
Z JUXSLH U\]\ND Z\VRNLHJR : SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-
T 0$7 U\]\NR RVLąJQĊáR ZDUWRĞü 3351  U\]\NR 
Z\VRNLH D 7&:-T 3$7 – 41113 1 U\]\NR Z\VR
NLH %LRUąF SRG XZDJĊ GáXJRĞü VHJPHQWyZ GáXJLHJR UDPLHQLD 
FKURPRVRPX  ]DDQJDĪRZDQ\FK Z 7&: WR U\]\NR SRURQLHĔ 
VDPRLVWQ\FK GOD QRVLFLHOL Z SU]\SDGNX ]DDQJDĪRZDQLD VHJPHQ
WX QDMNUyWV]HJR T33ĺTWHU Z\QLRVáR 0$73$7  1 
31 0$7 14 314 3$7 "  VHJPHQWX ĞUHGQLHM 
GáXJRĞFL T3ĺTWHU 0$73$7  31 13 0$7 
 1 45 3$7 ± 41 13 ]DĞ VHJPHQWX QDMGáXĪV]H
JR T11ĺTWHU 0$73$7 ± 43 55 0$7 ± 4 
4 3$7 " 4
3UDZGRSRGRELHĔVWZR Z\VWąSLHQLD QLH]UyZQRZDĪRQHJR ND-
ULRW\SX X SRWRPVWZD EDGDQHJR SUHQDWDOQLH Z GUXJLP WU\PHVWU]H 
FLąĪ\ Z SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-T Z\QLRVáR 41 
15 - JUXSD SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z\VRNLHJR
3U]\NáDG Z\NRU]\VWDQLD X]\VNDQ\FK ZVNDĨQLNyZ GR FHOyZ 
SRUDGQLFWZD JHQHW\F]QHJR Z SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD W
SS.
3RZRGHP ]JáRV]HQLD VLĊ URG]LQ\ GR SRUDGQL JHQHW\F]QHM 
E\áR XURG]HQLH G]LHFND ] ZDGDPL UR]ZRMRZ\PL L ]PLDQDPL 
IHQRW\SX PRUIRORJLF]QHJR 2FHQD NDULRW\SX SUREDQWD Z\ND
]DáD REHFQRĞü QLH]UyZQRZDĪRQHM WUDQVORNDFML FKURPRVRPR
ZHM Z IRUPLH WULVRPLL S13ĺSWHU L PRQRVRPLL S3ĺSWHU 
5\FLQD E-,91 MDNR Z\QLN URG]LQQHM WUDQVORNDFML FKURPRVR
PRZHM Z]DMHPQHM WS13S3 X RMFD SUREDQWD 5\FLQD 
D E-,,, RUD] X MHJR VLRVWU\ 5\FLQD E -,9 $QDOL]D UR
GRZRGRZD Z\ND]DáD ]ZLĊNV]RQą F]ĊVWRĞü Z\VWĊSRZDQLD FLąĪ 
REXPDUá\FKZF]HVQ\FK ]JRQyZ QRZRURGNyZ Z URG]LQLH RMFD 
5\FLQD E-,,,5 ,,, L ZXMD SUREDQWD 5\FLQD E-,,,1 
=H Z]JOĊGX QD PDáą OLF]EĊ SU]HEDGDQ\FK F\WRJHQHW\F]QLH 
F]áRQNyZ URGRZyG URG]LQ\ QLH E\á Z\VWDUF]DMąF\ GR ZLDU\
JRGQHM DQDOL]\ VHJUHJDF\MQHM PHWRGą EH]SRĞUHGQLą : WHM V\WX
DFML ]DVWRVRZDQR PHWRGĊ DQDOL]\ SRĞUHGQLHM ] Z\NRU]\VWDQLHP 
X]\VNDQ\FK SRZ\ĪHM GDQ\FK HPSLU\F]Q\FK GOD URG]LQ QRVLFLHOL 
7&:-S1ĺSWHU RUD] RSLVDQH ZF]HĞQLHM GDQH GOD URG]LQ QRVL
FLHOL 7&:-S GOD VHJPHQWX QLHFR GáXĪV]HJR WM SĺSWHU >5@ 
$QDOL]D NZDGULZDOHQWX PHMRW\F]QHJR MDNL VLĊ WZRU]\ X QRVLFLH
OD WS13S3 L GDQH R SU]HĪ\ZDOQRĞFL G]LHFL ] QLH]UyZQR
ZDĪRQ\P NDULRW\SHP MDNL PRĪH E\ü XWZRU]RQ\ SR UR]G]LDáDFK 
L VHJUHJDFML PHMRW\F]QHM Z\ND]DáD ĪH W\ONR QLH]UyZQRZDĪHQLH 
Z IRUPLH WULVRPLL S13ĺSWHU L PRQRVRPLL S3ĺSWHU SR 
VHJUHJDFML  UR]G]LDOH SU]\OHJá\P W\SX 1 QLH RJUDQLF]D SU]H
Ī\ZDOQRĞFL GR WHUPLQX SRURGX 5\FLQD F 1D WHM SRGVWDZLH 
XVWDORQR ĪH SUDZGRSRGRELHĔVWZR Z\VWąSLHQLD QLH]UyZQRZDĪR
QHJR NDULRW\SX X SRWRPVWZD Z WHM URG]LQLH Z\QRVL 1 JUXSD 
SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z\VRNLHJR 5\]\NR SRURQLHĔ VDPRLVW
Q\FK RV]DFRZDQR QD RNRáR  JUXSD U\]\ND Z\VRNLHJR QD
WRPLDVW SUDZGRSRGRELHĔVWZR Z\VWąSLHQLD QLH]UyZQRZDĪRQHJR 
NDULRW\SX X SRWRPVWZD EDGDQHJR SUHQDWDOQLH Z GUXJLP WU\PH
 
Rycina 2. Karta porady genetycznej nosicieli translokacji t(7;9)(p21.3;p23).
a.  Zapis translokacji. Pary chromosomów 7 i 9 zaangażowanych w translokację 
wraz chromosomami homologicznymi, barwione metodą GTG z interpretacją 
punktów złamania wg ISCN (2009) na chromosomach prawidłowych 
i pochodnych (der). 
b.  Rodowód rodziny zarejestrowanej z powodu urodzenia dziecka z wadami 
rozwojowymi.  
          Legenda:  – nosiciel translokacji  
   – TCW niezrównoważona 
   – ciąża obumarła / wczesny zgon noworodka 
    – osoby zmarłe
c.  Schemat kwadriwalentu mejotycznego z zaznaczeniem fragmentów 
ulegających niezrównoważeniu po segregacji 2:2 i rozdziale przyległym typu 1. 
d.  Prognozowanie prawdopodobieństwa wystąpienia różnych patologii ciąży 
wskutek niezrównoważonego kariotypu oraz wystąpienia niezrównoważonego 
kariotypu w diagnostyce prenatalnej.
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Tabela III. Wyniki oszacowania prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem, ciąży obumarłej/wczesnego zgonu noworodka, poronień 
samoistnych i prawdopodobieństwa wystąpienia niezrównoważonego kariotypu u dziecka w diagnostyce prenatalnej w drugim trymestrze ciąży po segregacji 2:2 i rozdziale 
przyległym typu 1 u nosicieli TCW-7p z uwzględnieniem płci nosiciela i punktu złamania na chromosomie 7.
)orma paWoloJLL 3áeü
6eJmenW 7p«pWer
Podsumowanie
seJmenW 7p21ĺpWer seJmenW 7p14ĺpWer seJmenW 7p11ĺpWer
:skaĨnik Ryzyko (%) :skaĨnik
Ryzyko 
(%) :skaĨnik
Ryzyko 
(%) :skaĨnik
Ryzyko 
(%)
']LHFNR]
QLH]UyZQRZDĪRQ\P
NDULRt\pHPpU]\
XURG]HQLX
0$7
3$7
0$7"3$7"

1

"
.

21
18
1
2.
"
"
2
22
7
1.
7.7
"


8
1.
1.
"
SUMA 1 23.0±11.7 1 3.3±3.3 2 3.1±2.1 18 5.5±2.2
&LąĪDREXPDUáD
ZF]HVQ\]JRQ
QRZRURGND
0$7
3$7
0$7"3$7"

1

"
.8

221
8
1
.
"
"
2
12
7
1.
.8
"
2
1
8
.
2.
"
SUMA 1 <3.8 2 6.7±4.5 1 1.5±1.5 18 2.8±1.6
3RURQLHQLD
VDPRLVtQH
0$7
3$7
0$7"3$7"
1
1

"
.8

21
8
1
2.
"
"
82
72
7
2.
2.
"
18
1
8
2.1
22.7
"
SUMA 11 7.7±7.4 12 40.0±8.9 1 23.1±5.2 2818 25.9±4.2
1LH]UyZQRZDĪRQ\
NDULRt\pXG]LHFND
ZGLDJQRVt\FH
pUHQDtDOQHM
0$7
3$7
0$7"3$7"
11


"


12
2

"
"

1


"
"


2

"
"

SUMA 11 ?  ? 1 ? 12 41.7±14.2
Tabela IV. Wyniki oszacowania prawdopodobieństwa urodzenia dziecka z niezrównoważonym kariotypem, ciąży obumarłej/wczesnego zgonu noworodka, poronień 
samoistnych i prawdopodobieństwa wystąpienia niezrównoważonego kariotypu u dziecka w diagnostyce prenatalnej w drugim trymestrze ciąży po segregacji 2:2 i rozdziale 
przyległym typu 1 u nosicieli TCW-7q z uwzględnieniem płci nosiciela i punktu złamania na chromosomie 7.
)orma paWoloJii Páeü
SeJmenW 7q«qWer
Podsumowanie
seJmenW  7q33ĺqWer seJmenW 7q32ĺqWer seJmenW 7q11ĺqWer
:skaĨnik Ryzyko (%) :skaĨnik
Ryzyko 
(%) :skaĨnik
Ryzyko 
(%) :skaĨnik
Ryzyko 
(%)
']LHFNR]
QLH]UyZQRZDĪRQ\P
NDULRt\pHPpU]\
XURG]HQLX
0$7
3$7
0$7"3$7"
11
2

7.1
"

22
1

8.
<2.8

7


<1.
"
"
8
1

.
<2.
"
SUMA 11 6.2±6.1 28 5.3±3.6 7 <0.82 111 2.7±1.5
&LąĪDREXPDUáD
ZF]HVQ\]JRQ
QRZRURGND
0$7
3$7
0$7"3$7"
1
12

2.8
"

12
1

.
<2.8
"
7


.
"
"
18
11

11.
.
"
SUMA 71 43.7±12.4 18 2.6±2.6 7 5.3±2.9 11111 9.9±2.8
3RURQLHQLDVDPRLVtQH
0$7
3$7
0$7"3$7"
1
2

21.
"

2
1

1.
.1
"
227
2
1
.8
"
"
28
81
1
.7
2.1
"
SUMA 1 18.7±9.7 18 26.3±7.1 27 43.8±6.6 8111 34.2±4.5
1LH]UyZQRZDĪRQ\
NDULRt\pXG]LHFND
ZGLDJQRVt\FH
pUHQDtDOQHM
0$7
3$7
0$7"3$7"
12

"
"

-
2/5
-
?
?
-
7
1

"
"


2

"
"

SUMA 12 ? 2 ? 8 ? 71 46.7±12.9
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VWU]H FLąĪ\ QD 15 JUXSD U\]\ND Z\VRNLHJR :\QLNL RV]DFR
ZDQLD SU]HGVWDZLRQR QD U\FLQLH G
Dyskusja 
=JURPDG]RQR GDQH HPSLU\F]QH L F\WRJHQHW\F]QH R 341 
FLąĪDFK L SRWRPVWZLH ]  URGRZRGyZ URG]LQ QRVLFLHOL 7&: 
U\]\ND SRMHG\QF]HJR QLH]UyZQRZDĪHQLD VHJPHQWX DQJDĪXMą
F\FK FKURPRVRP  0DWHULDá WHQ VWDQRZL ]QDF]QLH ZLĊNV]ą ED]Ċ 
GDQ\FK Z SRUyZQDQLX GR SLHUZV]HM ED]\ RSUDFRZDQHM SU]H] 
6WHQJHO5XWNRZVNL L ZVS UR]V]HU]RQHM SU]H] 0LGUR RUD] SU]H] 
/HQNLHZLF] > 1 @ = WHJR SRZRGX SU]HGVWDZLRQH RV]DFRZD
QLD HPSLU\F]QH ZVNDĨQLNyZ SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z\VWąSLHQLD 
QLH]UyZQRZDĪRQHJR NDULRW\SX X SRWRPVWZD L UyĪQ\FK SDWRORJLL 
FLąĪ\ Z URG]LQDFK QRVLFLHOL WUDQVORNDFML FKURPRVRPRZ\FK U\
]\ND QLH]UyZQRZDĪHQLD SRMHG\QF]HJR VHJPHQWX FKURPRVRPX 
 PRĪQD E\áR UR]EXGRZDü GR V]HĞFLX UHSUH]HQWDW\ZQ\FK JUXS 
L SR UD] SLHUZV]\ RSUDFRZDü GDQH XZ]JOĊGQLDMąFH SRFKRG]HQLH 
URG]LFLHOVNLH WUDQVORNDFML FKURPRVRPRZHM Z WHM JUXSLH 7&: 
1  WskaĨniki prawGopoGoEieĔstwa XroGzenia Gziecka 
z niezrywnowaĪonym kariotypem w roGzinach nosicieli 
TCW w zaleĪnoĞci oG GáXJoĞci seJmentyw 7ppter 
i 7qqter
:\QLNL EDGDĔ ZáDVQ\FK Z\ND]Dá\ ĪH ZVNDĨQLN SUDZGRSR
GRELHĔVWZD XURG]HQLD G]LHFND ] QLH]UyZQRZDĪRQ\P NDULRW\SHP 
Z IRUPLH PRQRVRPLLWULVRPLL NUyWNLHJR UDPLHQLD FKURPRVRPX  
SRZVWDá\FK X SRWRPVWZD SR VHJUHJDFML   UR]G]LDOH SU]\OHJá\P 
W\SX 1 URG]LFLHOVNLFK FKURPRVRPyZ PHMRW\F]Q\FK Z URG]LQDFK 
QRVLFLHOL 7&:S Z\QRVL 55 1 :LHONRĞü WHJR ZVNDĨ
QLND NZDOL¿NXMH JR GR JUXS\ SUDZGRSRGRELHĔVWZD ĞUHGQLHJR 
SRGREQLH MDN Z RSUDFRZDQLX 6WHQJHO5XWNRZVNL L ZVS >@ 
-HGQDNĪH ZLHONRĞü ZVNDĨQLND Z EDGDQLDFK ZáDVQ\FK MHVW RNRáR 
15[ QLĪV]D Z SRUyZQDQLX GR ZLHONRĞFL RNRáR   RSUDFR
ZDQHM SU]H] 6WHQJHO5XWNRZVNL L ZVS >@ 3RZRGHP W\FK UyĪQLF 
PRĪH E\ü ]DUyZQR ]ZLĊNV]RQD OLF]ED URG]LQ QRVLFLHOL 7&:-S 
L ZLĊNV]D OLF]ED LFK SRWRPVWZD D WDNĪH KHWHURJHQQRĞü ELRUąF 
SRG XZDJĊ RGPLHQQ\ VNáDG ED]\ GDQ\FK UHSUH]HQWRZDQHM Z SR
V]F]HJyOQ\FK SRGJUXSDFK ZHGáXJ NU\WHULXP GáXJRĞFL SRV]F]H
JyOQ\FK VHJPHQWyZ FKURPRVRPX S ]DDQJDĪRZDQ\FK Z 7&:
: SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-S DQJDĪXMąF\FK NUyWV]\ 
VHJPHQW FKURPRVRPRZ\ WM S1ĺSWHU SUDZGRSRGRELHĔVWZR 
Z\QRVL 3 313 JUXSD SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z\VRNLHJR 
L MHVW SUDZLH [ Z\ĪV]H Z SRUyZQDQLX GR ZLHONRĞFL WHJR ZVNDĨ
QLND Z SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-S GáXĪV]\FK VHJPHQ
WyZ S14ĺSWHU 33 13 L S11ĺSWHU 31 5 JUXSD 
SUDZGRSRGRELHĔVWZD QLVNLHJR =ZUDFD XZDJĊ ĪH ]JUXSRZDQLH 
SU]H] QDV ZLĊNV]HM OLF]E\ URGRZRGyZ QRVLFLHOL 7&: DQJDĪXMą
F\FK NUyWV]H VHJPHQW\ FKURPRVRPRZH Z SRUyZQDQLX GR ZF]H
ĞQLHMV]\FK ED] GDQ\FK XPRĪOLZLáR RV]DFRZDQLH ZVNDĨQLNyZ GOD 
URG]LQ QRVLFLHOL WUDQVORNDFML ] ]DDQJDĪRZDQLHP VHJPHQWyZ S 
S1ĺSWHU L S14ĺSWHU RGG]LHOQLH L MHVW WR SLHUZV]H RU\JLQDO
QH RSUDFRZDQLH ZVNDĨQLNyZ SUDZGRSRGRELHĔVWZD XURG]HQLD 
G]LHFND ] QLH]UyZQRZDĪRQ\P NDULRW\SHP Z ]DNUHVLH S1ĺS
WHU EąGĨ S14ĺSWHU -HG\QH MDN GRWąG RSUDFRZDQLH ZF]HĞQLHM
V]H SU]H] 6WHQJHO5XWNRZVNL L ZVS GRW\F]\áR RV]DFRZDQLD 
ZVNDĨQLND GOD QRVLFLHOL 7&: DQJDĪXMąF\FK UyĪQHM GáXJRĞFL VHJ
PHQW\ FKURPRVRPRZH SRZ\ĪHM SXQNWX ]áDPDQLD S15 L ZVNDĨ
QLN SUDZGRSRGRELHĔVWZD RNUHĞORQR QD RN 1 41 0LHĞFL 
VLĊ RQ UyZQLHĪ Z ]DNUHVLH SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z\VRNLHJR >@  
:VNDĨQLN ]DĞ Z RGQLHVLHQLX GR URG]LQ QRVLFLHOL 7&: DQ
JDĪXMąF\FK QDMGáXĪV]H VHJPHQW\ WM S111ĺSWHU Z EDGDQLDFK 
ZáDVQ\FK Z\QRVLá 31 5 FR MHVW SRUyZQ\ZDOQH ] GDQ\
PL RSUDFRZDQ\PL SU]H] 6WHQJHO±5XWNRZVNL L ZVS 43 4 
QLH]DOHĪQLH RG IDNWX ĪH Z QDV]\FK EDGDQLDFK G\VSRQRZDOLĞP\ 
SRV]HU]RQą ED]ą GDQ\FK Z SRUyZQDQLX GR ED]\ ZVSRPQLDQ\FK 
DXWRUyZ >@ :\QLNL ZáDVQH SRWZLHUG]DMą RJyOQą ]DOHĪQRĞü SR
PLĊG]\ GáXJRĞFLą VHJPHQWX FKURPRVRPRZHJR D ZLHONRĞFLą 
ZVNDĨQLND SUDZGRSRGRELHĔVWZD XURG]HQLD G]LHFND ] ZDGDPL 
UR]ZRMRZ\PL ,P GáXĪV]\ MHVW QLH]UyZQRZDĪRQ\ VHJPHQW W\P 
PQLHMV]H MHVW SUDZGRSRGRELHĔVWZR XURG]HQLD G]LHFND ] QLH
]UyZQRZDĪRQ\P NDULRW\SHP 
:\QLNL EDGDĔ ZáDVQ\FK GRW\F]ąFH DQDOL]\ GDQ\FK 7&: 
DQJDĪXMąF\FK UDPLRQD GáXJLH FKURPRVRPX  Z\ND]Dá\ ĪH VX
PDU\F]Q\ ZVNDĨQLN SUDZGRSRGRELHĔVWZD XURG]HQLD G]LHFND 
] QLH]UyZQRZDĪRQ\P NDULRW\SHP Z IRUPLH PRQRVRPLLWULVRPLL 
GáXJLHJR UDPLHQLD FKURPRVRPX  SRZVWDá\FK X SRWRPVWZD SR 
VHJUHJDFML   UR]G]LDOH SU]\OHJá\P W\SX 1 URG]LFLHOVNLFK FKUR
PRVRPyZ PHMRW\F]Q\FK Z URG]LQDFK QRVLFLHOL 7&:-T Z\QRVL 
 3111 :LHONRĞü WHJR ZVNDĨQLND NZDOL¿NXMH URG]LQ\ QR
VLFLHOL 7&:-T GR JUXS\ SUDZGRSRGRELHĔVWZD QLVNLHJR SRGRE
QLH MDN Z RSUDFRZDQLX 6WHQJHO-5XWNRZVNL L ZVS NWyU]\ V]DFXMą 
ZVNDĨQLN GOD QRVLFLHOL 7&: ] ]DDQJDĪRZDQLHP WHJR VHJPHQWX 
SRQLĪHM  3 >@ : EDGDQLDFK SU]HSURZDG]RQ\FK SU]H] 
QDV Z SRGJUXSDFK URGRZRGyZ ZHGáXJ NU\WHULXP GáXJRĞFL ]DDQ
JDĪRZDQHJR Z 7&: VHJPHQWX GáXJLHJR UDPLHQLD FKURPRVRPX 
 Z\ND]DQR ĪH Z SU]\SDGNX QRVLFLHOVWZD 7&:-T VHJPHQWX 
NUyWV]HJR WM T33ĺTWHU L VHJPHQWX ĞUHGQLHJR WM T3ĺTWHU 
SUDZGRSRGRELHĔVWZR QDOHĪDáR GR JUXS\ U\]\ND ĞUHGQLHJR L Z\
QRVLáR RGSRZLHGQLR QLHFR SRQDG  11 L 53 3 
1DWRPLDVW SUDZGRSRGRELHĔVWZR E\áR QLVNLH  5 GOD 
QRVLFLHOL 7&:±T VHJPHQWX QDMGáXĪV]HJR T11ĺTWHU -HVW WR MH
G\QH MDN GRWąG WHJR W\SX RSUDFRZDQLH RGG]LHOQ\FK ZVNDĨQLNyZ 
] XZ]JOĊGQLHQLHP UyĪQLF Z GáXJRĞFL VHJPHQWyZ UDPLRQ GáXJLFK 
T :\QLNL WH SRWZLHUG]DMą ĪH ZLHONRĞü SUDZGRSRGRELHĔVWZD 
XURG]HQLD G]LHFND ] ZDGDPL UR]ZRMRZ\PL QD VNXWHN QLH]UyZ
QRZDĪRQHJR NDULRW\SX UyĪQL VLĊ Z ]DOHĪQRĞFL RG GáXJRĞFL ]DDQ
JDĪRZDQHJR VHJPHQWX WDNĪH GáXJLHJR UDPLHQLD FKURPRVRPX  
ZVND]XMąF QD ]QDF]HQLH GRNáDGQHM LQWHUSUHWDFML SRáRĪHQLD SXQN
WyZ ]áDPDQLD SU]\ FKDUDNWHU\VW\FH GDQHM WUDQVORNDFML FKURPRVR
PRZHM Z F]DVLH EDGDQLD F\WRJHQHW\F]QHJR
 :LĊNV]D OLF]ED DQDOL]RZDQ\FK GDQ\FK Z EDGDQLDFK ZáD
VQ\FK ]ZLĊNV]\áD GRNáDGQRĞü RV]DFRZDQLD ZLHONRĞFL SUDZGRSR
GRELHĔVWZD Z EDGDQHM SU]H] QDV JUXSLH Z SRUyZQDQLX GR Z\QL
NyZ X]\VNDQ\FK SU]H] LQQ\FK DXWRUyZ >@ =JUXSRZDQLH ZLĊN
V]HM OLF]E\ URGRZRGyZ QRVLFLHOL 7&: DQJDĪXMąF\FK PQLHMV]HM 
GáXJRĞFL VHJPHQW\ FKURPRVRPRZH SU]\F]\QLáR VLĊ GR SR]QDQLD 
EDUG]LHM ZLDU\JRGQHJR RV]DFRZDQLD SUDZGRSRGRELHĔVWZD XUR
G]HQLD G]LHFL ] QLH]UyZQRZDĪRQ\P NDULRW\SHP Z JUXSLH Z NWy
UHM QDOHĪDáR VLĊ VSRG]LHZDü QDMZ\ĪV]\FK ZLHONRĞFL ZVNDĨQLNyZ 
Z SRUyZQDQLX ] LQQ\PL VHJPHQWDPL
$QDOL]D SU]HSURZDG]RQD SU]H] QDV SRWZLHUG]LáD IDNW ĪH 
ZLHONRĞü SUDZGRSRGRELHĔVWZD XURG]HQLD G]LHFND ] QLH]UyZQR
ZDĪRQ\P NDULRW\SHP MHVW Z\ĪV]D Z URG]LQDFK QRVLFLHOL 7&: 
DQJDĪXMąF\FK NUyWV]H VHJPHQW\ Z SRUyZQDQLX GR ZLHONRĞFL 
ZVNDĨQLNyZ X]\VNDQ\FK GOD URG]LQ QRVLFLHOL 7&: DQJDĪXMąF\FK 
GáXĪV]H VHJPHQW\ 5\FLQD 1 7R ] NROHL WáXPDF]\ ZLĊNV]H RJUD
QLF]HQLH SU]HĪ\ZDOQRĞFL SRWRPVWZD VSRZRGRZDQH REHFQRĞFLą 
QLH]UyZQRZDĪHQLD NDULRW\SX Z ]DNUHVLH GáXĪV]HJR VHJPHQWX 
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:\QLNL ]JRGQH ] Wą ]DVDGą X]\VNDQR UyZQLHĪ Z SUDFDFK GRW\
F]ąF\FK URG]LQ QRVLFLHOL 7&: DQJDĪXMąF\FK VHJPHQW\ FKURPR
VRPX 4 FKURPRVRPX 13 FKURPRVRPX  F]\ FKURPRVRPX 1 
>5  1 1@
2  WskaĨniki prawGopoGoEieĔstwa XroGzenia Gziecka 
z niezrywnowaĪonym kariotypem w zaleĪnoĞci oG 
rodzicielskiego pochodzenia translokacji
%LRUąF SR XZDJĊ SRFKRG]HQLH URG]LFLHOVNLH 7&:-S Z\
ND]DQR ĪH Z SU]\SDGNX RMFRZVNLHJR QRVLFLHOVWZD ZLHONRĞü 
SUDZGRSRGRELHĔVWZD XURG]HQLD G]LHFND ] ZDGDPL UR]ZRMRZ\
PL Z\QRVLáD RNRáR 13 44 L E\áD WR ZDUWRĞü 135[ Z\ĪV]D 
Z SRUyZQDQLX GR ZLHONRĞFL SUDZGRSRGRELHĔVWZD RV]DFRZDQHJR 
Z URG]LQDFK QRVLFLHOL 7&:-S SRFKRG]HQLD PDWF]\QHJR 1 
5 7DEHOD ,,,  
1DWRPLDVW ELRUąF SRG XZDJĊ ZLHONRĞü QLH]UyZQRZDĪRQH
JR VHJPHQWX Z\ND]DQR ĪH ZVNDĨQLN WHQ E\á U]ĊGX 3  31 
Z SU]\SDGNX RMFRZVNLHJR SRFKRG]HQLD 7&: DQJDĪXMąF\FK VHJ
PHQW S1ĺSWHU Z SRUyZQDQLX GR ZVNDĨQLND 3 ZVNXWHN PDW
F]\QHJR SRFKRG]HQLD 7&: DQJDĪXMąF\FK WHQ VHJPHQW 1DOHĪ\ 
GRGDü ĪH GZRMH G]LHFL ] WULVRPLą S1ĺSWHU Z URG]LQDFK 7&: 
SRFKRG]HQLD PDWF]\QHJR ]RVWDá\ Z\HOLPLQRZDQH ] REOLF]HĔ 
ZVNXWHN NRUHNW\ RV]DFRZDQLD -HGQ\P ] HOHPHQWyZ ZSá\ZD
MąF\FK QD ]DREVHUZRZDQH UyĪQLFH PRĪH E\ü REHFQRĞü ]DUyZQR 
JHQyZ SRGOHJDMąF\FK SLĊWQRZDQLX JHQRPRZHPX DOER REHFQRĞü 
JHQyZ R ]PLHQQHM HNVSUHVML QD VNXWHN LFK UyĪQ\FK IRUP DOOHOLF]
Q\FK PRG\¿NXMąF\FK IHQRW\S SRáRĪRQ\FK QD FKURPRVRPLH  
Z REUĊELH VHJPHQWX S1ĺSWHU >13  3@ 3RGREQLH Z\ĪV]H 
ZDUWRĞFL W\FK ZVNDĨQLNyZ ]DREVHUZRZDQR Z JUXSLH 7&:S 
DQJDĪXMąF\FK VHJPHQW\ UHJLRQX S11ĺSWHU Z URG]LQDFK QRVL
FLHOL 7&: SRFKRG]HQLD RMFRZVNLHJR   Z SRUyZ
QDQLX GR ZVNDĨQLNyZ Z URG]LQDFK QRVLFLHOL 7&: SRFKRG]HQLD 
PDWF]\QHJR 1 3 :LDGRPR ĪH Z UHJLRQLH S1 ]QDM
GXMą VLĊ JHQ\ SLĊWQD URG]LFLHOVNLHJR *5% ''& NWyU\FK HNV
SUHVMD ZSá\ZD ]DUyZQR QD UR]ZyM áRĪ\VND MDN L QD Z]URVW SáRGX 
L MHVW GRGDWNRZR UHJXORZDQD SRSU]H] LQQH FHQWUD PHW\ODF\MQH 
>4@ : SU]\SDGNX GXSOLNDFML VHJPHQWX PDWF]\QHJR FKURPRVR
PX  ] DNW\ZQ\PL JHQDPL SRZVWDáHM Z Z\QLNX WULVRPLF]QHJR 
QLH]UyZQRZDĪHQLD WUDQVORNDF\MQHJR GRFKRG]Lü PRĪH GR GRGDW
NRZ\FK ]DEXU]HĔ VSRZRGRZDQ\FK F]\QQLNDPL HSLJHQHW\F]Q\
PL NWyUH PRJą RJUDQLF]Dü SU]HĪ\ZDOQRĞü SáRGX Z RNUHVLH SUH
QDWDOQ\P >5@ 2EHFQRĞü SRGZRMHQLD QLHF]\QQ\FK Z\áąF]RQ\FK 
W\FK VDP\FK JHQyZ QD FKURPRVRPLH SRFKRG]HQLD RMFRZVNLHJR 
QLH RJUDQLF]D ]DĞ SU]HĪ\ZDOQRĞFL Z SU]\SDGNX WULVRPLL WHJR VHJ
PHQWX  FR PRĪH Z\MDĞQLü UyĪQLFH X]\VNDQ\FK Z\QLNyZ Z ]DOHĪ
QRĞFL RG SRFKRG]HQLD URG]LFLHOVNLHJR 7&: 
2GQRĞQLH ZLHONRĞFL ZVNDĨQLNyZ XURG]HQLD G]LHFND ]  QLH
]UyZQRZDĪHQLHP REHMPXMąF\P GáXJLH UDPLĊ FKURPRVRPX  
]DREVHUZRZDQR RGZURWQą V\WXDFMĊ Z\ĪV]\ ZVNDĨQLN GOD UR
G]LQ QRVLFLHOL 7&:T SRFKRG]HQLD PDWF]\QHJR 35 3 
QDWRPLDVW QLĪV]\ GOD URG]LQ QRVLFLHOL 7&:T SRFKRG]HQLD RM
FRZVNLHJR  1 : ]DOHĪQRĞFL RG ZLHONRĞFL QLH]UyZ
QRZDĪRQHJR VHJPHQWX VWZLHUG]RQR ĪH ZVNDĨQLN GOD URG]LQ 
QRVLFLHOL 7&: DQJDĪXMąF\FK VHJPHQW T3ĺSWHU Z SU]\SDGNX 
SRFKRG]HQLD PDWF]\QHJR 7&: E\á Z\ĪV]\ L Z\QRVLá  5 
Z SRUyZQDQLX GR ZVNDĨQLND GOD URG]LQ QRVLFLHOL 7&: SRFKR
G]HQLD RMFRZVNLHJR  13 =ZUDFD XZDJĊ ĪH Z UHJLR
QLH T3 ]ORNDOL]RZDQ\ MHVW JHQ 3(*0(67 DNW\ZQ\ W\ONR QD 
RMFRZVNLP FKURPRVRPLH >@ 3URSR]\FMD Z\ĪV]HJR ZVNDĨQLND 
ZDG UR]ZRMRZ\FK REVHUZRZDQ\FK ZĞUyG SRWRPVWZD QRVLFLHOL 
7&:T SRFKRG]HQLD PDWF]\QHJR SRZLQQD E\ü MHV]F]H ]ZH
U\¿NRZDQD QD ZLĊNV]HM OLF]ELH GDQ\FK DE\ XVWDOLü F]\ PD WR 
FKDUDNWHU UyĪQLF\ LVWRWQHM VWDW\VW\F]QLH = WHJR Z]JOĊGX NRQLHF]
QH MHVW MHV]F]H GDOV]H JURPDG]HQLH GDQ\FK URGRZRGRZ\FK WHJR 
W\SX 7&: DE\ Z\ND]Dü RF]HNLZDQH UyĪQLFH 
0RĪQD VLĊ WHĪ VSRG]LHZDü ĪH Z ]ZLą]NX ] REHFQRĞFLą WDN 
OLF]Q\FK JHQyZ QD FKURPRVRPLH  SRGOHJDMąF\FK SLĊWQRZDQLX 
JHQRPRZHPX LVWQLHMH PRĪOLZRĞü PRG\¿NDFML IHQRW\SX X  SR
WRPVWZD ]H ]UyZQRZDĪRQą 7&: ]DFKRZDQą QD VNXWHN G]LDáD
QLD PHFKDQL]PyZ QDSUDZF]\FK 1DSUDZD VWDQX WULVRPLF]QHJR 
]\JRW\ ] WULVRPLą Z\PLHQQą SRZVWDáą SLHUZRWQLH SR VHJUHJDFML 
31 Z RNUHVLH SUHQDWDOQ\P SR XWUDFLH FKURPRVRPX RMFRZVNLH
JR SURZDG]L GR GLVRPLL JHQyZ PDWF]\Q\FK QD FKURPRVRPLH  
3U]\NáDGHP MHVW REVHUZDFMD WDNLHJR PHFKDQL]PX SRGDQHJR SU]H] 
%HKQHFNH L ZVS 1 Z URG]LQLH ] PDWF]\Q\P QRVLFLHOVWZHP 
WUDQVORNDFML W13T11T14 SURZDG]ąF\P GR IHQRW\SX ]HVSR
áX 5XVVHOD ±6LOYHUD X G]LHFND F]\ 'XSRQW L ZVS Z SU]\SDGNX 
PDWF]\QHJR QRVLFLHOVWZD W1T1T4 >1 @ 1DOHĪDáRE\ 
WR XZ]JOĊGQLDü Z SRUDG]LH JHQHW\F]QHM URG]LQ QRVLFLHOL 7&: 
3RGVXPRZXMąF MDN GRWąG QD FKURPRVRPLH  SR]QDQH Vą 
MXĪ JHQ\ R HNVSUHVML ]DOHĪQHM RG SRFKRG]HQLD URG]LFLHOVNLH
JR SRGOHJDMąFH SLĊWQRZDQLX JHQRPRZHPX WDNLH MDN *5% 
''& 3(* 0$*, 6*&( 3335$ '/; 7)3, &3$ 
&23* 3(*0(67 &23*,7 0(67,7 F]\ ./) FR 
X]DVDGQLD ]DREVHUZRZDQH UyĪQLFH Z ZLHONRĞFL SRV]F]HJyOQ\FK 
ZVNDĨQLNyZ Z QDV]\FK EDGDQLDFK Z ]DOHĪQRĞFL RG SRFKRG]H
QLD URG]LFLHOVNLHJR 7&: >@ 8 SRWRPVWZD ] QLH]UyZQRZD
ĪHQLHP NDULRW\SX VWDQ GLVRPLL QLHNWyU\FK VHJPHQWyZ FKURPR
VRPX  PRĪH PRG\¿NRZDü IHQRW\S G]LHFND L ZSá\ZDü QD LFK 
SU]HĪ\ZDOQRĞü FR Z\MDĞQLDáRE\ UyĪQLFH Z ZLHONRĞFL ZVNDĨQL
NyZ Z ]DOHĪQRĞFL F]\ MHVW WR SLĊWQR JHQRPRZH PDWF]\QH F]\ 
RMFRZVNLH
3  WskaĨniki ryzyka ryĪnych form patologii ciąĪy
.RQVHNZHQFMą QRVLFLHOVWZD 7&:- PRJą E\ü UyZQLHĪ 
ZF]HVQH ]JRQ\ QRZRURGNyZ FLąĪH REXPDUáH RUD] SRURQLHQLD 
VDPRLVWQH VSRZRGRZDQH PQRJLPL ZDGDPL UR]ZRMRZ\PL RJUD
QLF]DMąF\PL SU]HĪ\FLH SRWRPVWZD GR WHUPLQX SRURGX :LHONRĞFL 
U\]\ND Z\VWąSLHQLD SRURQLHĔ VDPRLVWQ\FK Z URG]LQDFK QRVLFLH
OL 7&:-S 5 1 L T 34 3111 E\á\ SRUyZ
Q\ZDOQH L PLHĞFLá\ VLĊ Z JUXSLH U\]\ND Z\VRNLHJR 1DWRPLDVW 
U\]\NR Z\VWąSLHQLD FLąĪ REXPDUá\FKZF]HVQ\FK ]JRQyZ QRZR
URGNyZ E\áR QLVNLH  31 GOD QRVLFLHOL 7&:-S L ĞUHGQLH 
 11111 GOD QRVLFLHOL 7&:-T
: ]ZLą]NX ] RJUDQLF]HQLHP SU]HĪ\ZDOQRĞFL QLHNWyU\FK 
IRUP QLH]UyZQRZDĪHQLD NDULRW\SX GR RNUHVX SUHQDWDOQHJR MDN 
PRĪQD VLĊ E\áR VSRG]LHZDü ZLHONRĞü SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z\
VWąSLHQLD QLH]UyZQRZDĪRQHJR NDULRW\SX X SRWRPVWZD EDGDQHJR 
Z GLDJQRVW\FH SUHQDWDOQHM Z GUXJLP WU\PHVWU]H FLąĪ\ Z EDGDQHM 
JUXSLH E\áR Z\VRNLH 
: SU]\SDGNX URG]LQ QRVLFLHOL 7&:-S SUDZGRSRGRELHĔ
VWZR Z\VWąSLHQLD NDULRW\SX QLH]UyZQRZDĪRQHJR X G]LHFND ED
GDQHJR SUHQDWDOQLH E\áR RNRáR 5[ Z\ĪV]H RG SUDZGRSRGRELHĔ
VWZD Z\VWąSLHQLD NDULRW\SX QLH]UyZQRZDĪRQHJR SU]\ XURG]HQLX 
RN 4 SUHQDWDOQLH RN 55 SU]\ XURG]HQLX 1DWRPLDVW Z UR
G]LQDFK QRVLFLHOL 7&:-T SUDZGRSRGRELHĔVWZR Z\VWąSLHQLD 
NDULRW\SX QLH]UyZQRZDĪRQHJR X G]LHFND EDGDQHJR SUHQDWDOQLH 
E\áR RNRáR 1[ Z\ĪV]H RG SUDZGRSRGRELHĔVWZD Z\VWąSLHQLD 
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NDULRW\SX QLH]UyZQRZDĪRQHJR SU]\ XURG]HQLX RN 4 SUHQD
WDOQLH RN 3 SU]\ XURG]HQLX -HVW WR ]JRGQH ] GDQ\PL 6WHQH 
L 6WHQJHO-5XWNRZVNL L SRWZLHUG]RQH WDNĪH SU]H] LQQ\FK DXWRUyZ 
>1  3@ 
4  3rzykáad porady genetycznej z wykorzystaniem 
opracowanych wskaĨnikyw
8]\VNDQH GDQH R ZVNDĨQLNDFK SUDZGRSRGRELHĔVWZD SR
MHG\QF]\FK VHJPHQWyZ FKURPRVRPRZ\FK NWyUH PRJą E\ü 
QLH]UyZQRZDĪRQH X SRWRPVWZD Z URG]LQLH QRVLFLHOD W
S13S3 Z\NRU]\VWDQR GR RV]DFRZDQLD U\]\ND JHQHW\F]QHJR 
PHWRGą SRĞUHGQLą ] XZDJL QD PDáą OLF]HEQRĞü GDQ\FK URGRZR
GRZ\FK WHM URG]LQ\ 3RUyZQXMąF RV]DFRZDQLD GOD RE\GZX VHJ
PHQWyZ RGG]LHOHQLH XVWDORQR ĪH SUDZGRSRGRELHĔVWZR XURG]H
QLD SRWRPVWZD ] QLH]UyZQRZDĪRQ\P NDULRW\SHP PRĪH Z\QRVLü 
1 L PRĪH E\ü ]ZLą]DQH ] SRQRZQ\P XURG]HQLHP G]LHFND 
] WDNLP VDP\P QLH]UyZQRZDĪHQLHP NDULRW\SX FR SRWZLHUG]D 
RSLV 14OHWQLHM G]LHZF]\QNL ] QLH]UyZQRZDĪHQLHP GáXĪV]HJR 
VHJPHQWX S15SWHU PRQRVRPLL S4²SWHU" Z Z\QLNX W
S15S4 SRZVWDáHM Ge noYo >31@ 
3UDZGRSRGRELHĔVWZR Z\VWąSLHQLD NDULRW\SX QLH]UyZQRZD
ĪRQHJR X G]LHFND EDGDQHJR SUHQDWDOQLH MDN L ZLHONRĞü U\]\ND 
SRURQLHĔ RNUHĞORQR MDNR Z\VRNLH FR PRĪH PLHü RG]ZLHUFLHGOH
QLH Z DQDOL]RZDQ\P URGRZRG]LH Z NWyU\P RGQRWRZDQR WU]\ 
FLąĪH REXPDUáHZF]HVQH ]JRQ\ QRZRURGNyZ %UDN EDGDQLD ND
ULRW\SX X LQQ\FK F]áRQNyZ URGRZRGX ] REFLąĪHQLHP Z\VWĊSRZD
QLD FLąĪ REXPDUá\FKZF]HVQ\FK ]JRQyZ QRZRURGNyZ MDN L EUDN 
Z\QLNX LFK NDULRW\SX XWUXGQLD LQWHUSUHWDFMĊ F]\ LFK Z\VWĊSRZD
QLH PD ]ZLą]HN ] URG]LQQ\P QRVLFLHOVWZHP WHM XQLNDWRZHM 7&: 
DOH MHM QLH Z\NOXF]D =ZUDFD XZDJĊ ĪH Z RSLVDQ\P URGRZR
G]LH URG]LQQHM WS153S4 SU]H] 2]JXQ L ZVS Z\VWąSLáR 
DĪ RVLHP SRURQLHĔ VDPRLVWQ\FK >3@ 2SLV WULVRPLL S153SWHU 
PRQRVRPLL S4SWHU" X G]LHFND ] FLąĪ\ REXPDUáHM Z 31 W\JR
GQLX PRJáRE\ ZVND]\ZDü QD WR ĪH SRGZyMQH QLH]UyZQRZDĪHQLH 
GáXĪV]\FK VHJPHQWyZ S Z IRUPLH WULVRPLL ] PRQRVRPLą NUyW
V]HJR VHJPHQWX S PRĪH DOH QLH PXVL RJUDQLF]Dü F]DVX SU]H
Ī\FLD >3@ 3RQLHZDĪ RSLV SU]\SDGNX REXPDUFLD FLąĪ\ MHVW SRMH
G\QF]\P GRQLHVLHQLHP Z SLĞPLHQQLFWZLH QLH PRĪQD Z\NOXF]\ü 
LQQ\FK SU]\F]\Q REXPDUFLD SáRGX QLĪ REHFQRĞü WDNLHJR QLH]UyZ
QRZDĪHQLD NDULRW\SX NWyU\ QLH E\á SRZRGHP RJUDQLF]HQLD SU]H
Ī\ZDOQRĞFL Z SUH]HQWRZDQ\P SU]\SDGNX MDN Z RSLVLH .R]P\ 
L ZVS >31@ %UDN GDQ\FK R QRVLFLHOVWZLH WUDQVORNDFML X LQQ\FK 
F]áRQNyZ URG]LQ Z SUH]HQWRZDQ\P SU]H] QDV URGRZRG]LH XQLH
PRĪOLZLD SUDNW\F]Qą ZHU\¿NDFMĊ QDV]\FK GDQ\FK ]D SRPRFą ED
GDQLD VHJUHJDFML URGRZRGRZHM PHWRGą EH]SRĞUHGQLą 
Wnioski
1 :VNDĨQLNL SUDZGRSRGRELHĔVWZD XURG]HQLD G]LHFND 
] QLH]UyZQRZDĪRQ\P NDULRW\SHP RUD] ZVNDĨQLNL Z\VWą
SLHQLD SRV]F]HJyOQ\FK IRUP SDWRORJLL FLąĪ\ Z URG]LQDFK 
QRVLFLHOL ]DUyZQR 7&:-S MDN L 7&:-T Vą UyĪQH L ]DOH
Īą RG GáXJRĞFL VHJPHQWX FKURPRVRPX  ]DDQJDĪRZDQH
JR Z 7&:
 3UDZGRSRGRELHĔVWZR XURG]HQLD G]LHFND ] QLH]UyZQRZD
ĪRQ\P NDULRW\SHP GOD QRVLFLHOL 7&:-S SRFKRG]HQLD 
RMFRZVNLHJR MHVW Z\ĪV]H QLĪ GOD QRVLFLHOL 7&:-S SR
FKRG]HQLD PDWF]\QHJR S 4
3 6XJHUXMH VLĊ ĪH SUDZGRSRGRELHĔVWZR XURG]HQLD G]LHFND 
] QLH]UyZQRZDĪRQ\P NDULRW\SHP GOD QRVLFLHOL 7&:-T 
SRFKRG]HQLD PDWF]\QHJR PRĪH E\ü Z\ĪV]H QLĪ GOD QRVL
FLHOL 7&:-S SRFKRG]HQLD RMFRZVNLHJR 
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